Tajékoztaté a Down sziirésrol
Els6 trimeszteri KOMBINALT TESZT

A terhességek kb. 1%-aban az 0jsziilott teljesen egészséges sziiloktol sulyos szellemi vagy
testi fogyatékkal sziiletik. A velesziiletett értelmi fogyatékossag leggyakoribb oka (600
sziilésbol 1 esetben; 1:600 a Down-kor, mas néven 21-triszomia, amikor az egyén minden
sejtiében egy szamfeletti 21-es kromoszéma van. Ez a betegség a sulyos értelmi karosodas
mellett jellegzetes kiils6 jegyeket is eredményez, amelyek egyes esetekben mar a magzati
¢letben ultrahangvizsgalattal kimutathatoak, maskor még 0jsziilottkorban sem nyilvanvaldak.
A betegség kialakulasanak valoszinlisége az anyai életkor eldre haladtaval novekszik, de
barmely életkorban el6fordulhat. Az eléfordulés €letkorfiiggd valdszintiségét a kifiiggesztett
tablazat ismerteti.

A magzati Down-kort teljes biztonsaggal kizarni vagy felismerni csak a magzat
kromoszoma vizsgalataval lehetséges. Ennek érdekében az anyanal valamelyik diagnosztikus
tesztet (chorionbiopszia, més néven lepénybiopszia vagy amniocentézis, mas néven magzatviz
mintavétel) kell elvégezni. Ezek a vizsgéalatok azonban nem veszélytelenek. A mintavétel az
esetek 1%-aban vetélést okozhat akkor is, ha a magzat teljesen egészséges.

Mi a Down-kor sziirés?

A Down-kor sziirés egy Osszetett vizsgalat, amelynek eredményeit egy szadmitogépes
program segitségével egylittesen értékelve minden egyes terhességben kiszamithaté a Down-
kor elofordulasanak valoszinisége. A célja az, hogy felismerje azokat az eseteket,
amelyekben a Down-kor kockazata eléri azt a mértéket, amely felett mérlegelendd a vetélés
kockazataval jar6 mintavétel magzati kromoszéma vizsgalat érdekében.

Nemzetkozi és hazai tapasztalatok alapjan a legjobb eredményességgel a Down-korra magas
kockazatii eseteket a kombinalt teszt képes kiemelni. Ez, megfeleld szabalyok szerint
végzett ultrahangvizsgalat és az anyai vérbol torténé két hormon (szabad B-hCG, ill. PAPP-
szamitogépes szoftver segitségével elemezziik. A vilagszerte alkalmazott modszer a londoni
Fetal Medicine Foundation (FMF) adatbazisara épiil. A hasznalatat a fejleszték mind az
ultrahangvizsgéalat, mind a biokémiai modszer esetében szigoru eldirdsokhoz kotik, és a
mérések mindségét folyamatosan ellendrzik.

Az ultrahangvizsgalat sordn mért magzati tarkoredé vastagsdg és a biokémiai vizsgalat
eredménye alapjan a szamitogépes program megadja, hogy az anyai életkorbol kovetkezd
altalanos (un. hattérkockazat) hogyan modosul. Igy lehet kalkulalni az egyénre szabott (Un.
szamitott) kockazatot. A vizsgdlatok eredménye lehetévé teszi az Edwards szindroma
kockézatbecslését is. Ez egy madsik, sokkal ritkabb és joval sulyosabb kovetkezményekkel
jar6 kromoszoéma hiba, amit egy szamfeletti 18-as kromoszoma okoz.

Az eredmény mind a két rendellenességre egy-egy aranyszam (pl. 1:100 , ami azt jelenti,
hogy 100 hasonld esetbdl 1 esetben a magzat valoban Down-szindromas, mig 99 esetben
nem). A sziirdvizsgalat eredményét pozitivnak tekintjiik abban az esetben, ha az meghalad
egy bizonyos kiiszobértéket. A hazai szakmai ajanlas szerinti hatarérték 1:150. Ennél nagyobb
kockazat esetén (pl. 1:100) indokolt lehet valamelyik diagnosztikus modszer (chorionbiopszia
vagy amniocentézis) elvégzése (ilyenkor ugyanis a betegség el6fordulasanak valdszinlisége
kozel akkora, mint a magzati mintavételt kovetd vetélés esélye).



Mi a tarkored6 sziirés ( angolul — ,,nuchal scan” ) ?

Ez aterhesség 11 — 13. hét+6napos kora k6zott elvégzett ultrahangvizsgalat, amelynek soran
a magzat tarkdja mogott elhelyezkedd folyadékgyiilem vastagsaganak mérése torténik.
Minden magzatnal megfigyelhetd bizonyos mennyiségl, ill. vastagsagi folyadékgyiilem,
azonban a Down-koéros illetve bizonyos tipusu szivhibaval vagy valamilyen specialis
szindromaban szenvedé magzatok esetében ennek mennyisége Sok esetben tobb. Az FMF
eléirasok szerint a mérést a magzat megfeleld helyzetében és az idealis sikban, megfeleld
nagyitasban, tizedmilliméteres pontossaggal kell végezni. Mindezeket beallitani gyakran
rendkiviil idéigényes, ezért idonként a magzatot kiilsé ingerekkel kell megfelelé helyzetbe
terelni, ¢és az is eléfordulhat, hogy atmenetileg a vizsgéalatot meg kell szakitani, és késobb
folytatni.

A tarkoéred6-sziirés tovabbi eldnyei:

e azlilémagassag mérésével pontosithatd a terhességi kor

e koraterhességben ellendrizhetd a magzat normalis fejlédési liteme

e lchetdvé teszi tobbes terhességek felismerését, illetve tn. mono- és dichorialis
csoportba torténd osztalyozasat

e megmutatia az ebben a korban mar felismerheté esetleges fejlédési
rendellenességeket, vagy
csak késobbi terhességi korban felismerhetd rendellenességek jelenlétére utalhat.

Mi a kiilonbo6z6 tesztek teljesitéképessége?

e A csak anyai ¢letkor alapjan torténd sziirés a Down-koros magzatok kb. 30%-at,

e atarkoredd szlirés onmagaban a Down-koros magzatok kb. 70%-at,

e a szabad B-hCG és PAPP-A vér markerekkel vald sziirés onmagaban az érintett
magzatok 60%-at,

¢ a fenti harom modszer kombinacidja a Down-koros magzatok kozel 90%-at fedezi fel.

A kombinalt teszt negativ eredménye nem jelent teljes garanciat a magzat
egészségére, csupan a kromoszoma-rendellenesség eléfordulasanak kis valoszintiségére
utal a fent emlitett adatok elemzése utan.

A Kisziirt esetek egy része n. ,,dl pozitiv”’ eredményt ad, ami azt jelenti, hogy a koros
értékek ellenére egészséges magzatrol van szo (amit a teszt elvégzésekor még nem
tudhatunk). Ez az Osszes eset elenyész0 része, kb. 3-5%-a. Ezeknek a varandosoknak is
felajanljuk a kromoszoma-vizsgalatot annak érdekében, hogy a Down-koros esetek kozel
90%-at (kombindlt teszt) felismerjiik.

A kockazatbecslés negativ eredménye esetén is ajanlott a terhesség 18-22. hetében
végezett un. genetikai ultrahangsziirés (mas néven: rendellenesség-sziirés). A tarkoredé
— vagy Down-kor sziirés ezt nem pdétolja és nem is helyettesitheti, részben a magzat és
szerveinek kicsiny mérete, részben pedig a korai, ezért teljességgel még nem vizsgalhaté
fejlodési stadiuma miatt. Kiillonosen igaz ez a gerinc, az agy, a sziv, a vesék és a végtagok
vizsgalatara.



A terhesség alatti ultrahangvizsgalatok sordn a rendelkezésre allo késziilékekkel a szakmai
protokollban eldirtak betartasa mellett az egyes magzati rendellenességek kimutathatdsaga a
rendellenesség tipusatdl, a terhességi héttdl, a magzat elhelyezkedésétl, a magzatviz
mennyiségétol és a vizsgalt személy testalkatatol fiiggden valtozo mértékii, de soha nem éri el
a 100%-ot.

A Kisziirt pozitiv esetek tovabbi ellatasara a DEOEC Sziilészeti ¢és Nogyogyaszati
Klinika Genetikai Tanacsadojaban Kkeriilhet sor, mivel ez az orszag egyik magas
szinvonalu, ilyen jellegii ellatast nyujto regionalis centruma. Természetesen a Kisziirt
esetek tovabbi ellaitdsa barmely privat, vagy allamilag finanszirozott intézetben
torténhet, ahol fogadjak



